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内容要旨 
背景：Doose 症候群(別名ミオクロニー失立発作てんかん)は、1970 年に Dooseらによって初めて












結果：29 例中 4 例に病的意義のある変異を同定した。SLC6A1と HNRNPUのミスセンス変異、
SCN1A を含む 2q24.3、および STSを含む Xp22.31 の微小欠失で、いずれも de novo だった。
HNRNPUと STSは、Doose 症候群の原因遺伝子として報告はなく、Doose症候群の新規原因遺伝
子候補と考えられた。また、臨床所見との関連については、発症前に熱性痙攣の既往があった
例で変異同定例の割合が大きく、発症時にミオクロニー失立発作を呈した例は変異同定例で多
くみられた。また発作様式では、難治群では予後良好群と比較し、ミオクロニー発作、欠神発
作を呈した例が多くみられた。予後良好群のほうが、難治群より発達や知能指数が正常である
例が多くみられた。 
結語：今回、新規原因遺伝子候補として HNRNPU、STS を同定し、遺伝的多様性を改めて示した。
またてんかん発作発症前の熱性痙攣の既往や、発症時からミオクロニー失立発作を呈する場合
は遺伝的素因が関連する可能性が示唆された。本研究では Doose症候群の臨床上、遺伝学的特徴
を包括的に検討し、遺伝子解析を行う目安となりうる臨床所見について言及した。 
